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El	 albinismo	 es	 una	 condición	 genética	 relativamente	 frecuente	 a	 nivel	 mundial.	
Distinguimos	dos	tipos	de	albinismo	fundamentalmente:	el	albinismo	oculocutáneo,	que	





pediatras,	 profesores,	 psicólogos,	 oftalmólogos	 y	 dermatólogos.	 Las	medidas	 que	 se	





Las	 asociaciones	 y	 los	 gobiernos	 deben	 colaborar	 para	 acabar	 con	 el	 estigma	 y	 las	
supersticiones	sobre	el	albinismo	en	determinadas	regiones	para	erradicar	la	violencia	
y	mejorar	la	calidad	de	vida	de	estas	personas.	





main	 types	 of	 albinism:	 oculocutaneous	 albinism,	 which	 presents	 an	 autosomal	
recessive	 inheritance;	 and	 ocular	 albinism,	 whose	 inheritance	 is	 linked	 to	 the	 X	





















bibliográfica	sobre	 los	distintos	 tipos	de	albinismo,	su	 tratamiento	y	 las	posibilidades	












unión	 entre	 el	 ectodermo	 y	 el	 tubo	 neural)	 a	 partir	 de	 la	 octava	 semana	 de	 vida	
intrauterina	 en	 forma	 de	 melanoblastos.1	 Durante	 el	 desarrollo	 embrionario	 van	 a	
migrar	a	sus	localizaciones	finales	transformándose	en	melanocitos:	piel	(capa	basal	de	
la	 epidermis),	 pelo	 (parte	 inferior	 del	 folículo	 piloso),	 ojos	 (iris,	 coroides	 y	 epitelio	




















- Melanosoma	 tipo	 II:	 forma	 ovalada	 y	 con	matriz	 filamentosa.2	 Se	 produce	 la	
activación	 de	 la	 tirosinasa	 para	 que	 en	 el	 estadio	 III	 comience	 la	 síntesis	 de	
melanina.1	
- Melanosoma	 III:	 consta	 de	 depósitos	 opacos	 de	melanina,2	 puesto	 que	 ya	 ha	
comenzado	su	síntesis.	
- Melanosoma	 IV:	 tienen	 una	 actividad	 enzimática	 baja2,	 constan	 de	 grandes	
cantidades	 de	 melanina	 que	 los	 hace	 totalmente	 opacos	 al	 microscopio	
electrónico.1,2	
Los	melanosomas	son	transferidos	a	través	de	las	prolongaciones	citoplasmáticas	de	los	
melanocitos	 a	 los	 queratinocitos,	 donde	 se	 disponen	 en	 torno	 a	 su	 núcleo	












color	 rojo-anaranjado-amarillo	 y	 se	 localiza	 en	 el	 pelo,	 piel	 e	 iris.	 Predomina	 en	 los	
individuos	de	piel	clara.1,2,3	
Ambos	derivan	de	un	precursor	común,	la	DOPAquinona,	que	resulta	de	la	oxidación	de	





compuestos	 azufrados.	 Estos	 factores	 definen	 el	 color	 constitucional	 (basal)	 de	 las	
personas,	que	va	a	verse	modificado	además	por	la	radiación	ultravioleta,	que	estimula	
la	melanogénesis	y	el	paso	de	los	melanosomas	a	los	queratinocitos	(“bronceado”).2	


















La	hormona	estimulante	de	 los	melanocitos	 (MSH)	 y	 la	hormona	adrenocorticotropa	
(ACTH),	 que	 derivan	 de	 la	 propiomelacortina	 secretada	 por	 la	 hipófisis,	 estimulan	 la	
































grupo	 de	 enfermedades	 hereditarias	 que	 se	 asocian	 con	 un	 descenso	 o	 ausencia	 de	
melanina	en	los	tejidos	derivados	del	ectodermo,	principalmente,	la	piel,	 los	ojos	y	el	
pelo.	 La	 herencia	 de	 esta	 patología	 es	 autosómica	 recesiva	 excepto	 en	 el	 albinismo	
ocular	(AO),	en	donde	se	transmite	por	una	herencia	ligada	al	cromosoma	X.		
La	 forma	 más	 común	 de	 presentación	 es	 el	 albinismo	 oculocutáneo	 (AOC),	 el	 cual	
engloba	 un	 grupo	 de	 condiciones	 genéticas	 que	 comparten	 unas	 características	
fenotípicas	comunes	y	se	deben	a	errores	en	la	síntesis	de	melanina.	Como	su	nombre	
indica,	 los	 efectos	 más	 importantes	 se	 producen	 en	 los	 ojos	 y	 en	 la	 piel.	 Las	
manifestaciones	en	 la	piel	 son	más	heterogéneas	y	 su	gravedad	varía	en	 función	del	
subtipo	de	AOC.	Hasta	la	fecha	se	han	descrito	7	tipos	de	AOC.	
Al	 hablar	 del	 albinismo,	 no	 podemos	 olvidarnos	 del	 AO	 (que	 presenta	 clínica	
oftalmológica	fundamentalmente)	y	de	los	síndromes	asociados	al	albinismo	que,	como	
veremos,	 a	 parte	 de	 las	 manifestaciones	 oculares	 y	 dermatológicas	 asocian	 otras	
manifestaciones.		


















Finalmente,	 pueden	 tener	 baja	 autoestima	 y	 tendencia	 al	 aislamiento	 social	 y	 a	 la	






común	 a	 nivel	 mundial	 y	 es	 sobre	 todo	 frecuente	 en	 algunas	 regiones	 del	 África	
subsahariana	 por	 la	 consanguinidad,	 alcanzándose	 prevalencias	 de	 1/1000	 personas.	

















AOC2	 1/39.000	 1/3900	 1/10.000	 1/36.000	
AOC1	 1/40.000	 Forma	más	común	en	América	y	en	China	(70%	de	los	
casos)	
AO	 1/50.000	 	 	 	
AOC4	 1/100.000	 Supone	 el	 24%	 del	 AOC	 en	 Japón.	 También	 se	 han	
descrito	 en	 Alemania,	 Turquía,	 India,	 Corea,	 China,	
Dinamarca	y	Marruecos.			
AOC3	 ¿?	 1/8.500	 en	 África,	 principalmente	 en	 el	 sur	 del	
continente.	 También	 se	 han	 descrito	 casos	 en	
Alemania,	Pakistán,	India	y	Japón.		
AOC5		 Muy	raro		 Solo	 hay	 reportado	 un	 solo	 caso	 en	 una	 familia	 de	
Pakistán		











































































OCA2	 OCA2	 15q11.2	–	q12		 Producción	 de	 proteína	 P	
transmembrana	 del	 melanosoma,	 cuya	
función	se	desconoce.		
OCA3	 TYRP1	 9p23	 Producción	de	proteína	1	relacionada	con	
la	tirosinasa,	que	se	piensa	que	estabiliza	
y	modula	 la	 actividad	 de	 la	 tirosinasa	 y	
contribuye	 a	 la	 integridad	 del	
melanosoma.	
OCA4	 SLC45A2	 5p13.3	 Producción	 de	 proteína	 transportadora	
que	media	en	la	síntesis	de	melanina.				




CHS	 LYST	 1q42.1–	q42.4	 Producción	de	una	proteína	que	dirige	el	





lo	 que	 aumenta	 la	 susceptibilidad	 para	
infecciones	 piógenas,	 neutropenia,	
neuropatía	 periférica,	 coagulopatía	 leve	
e	hipomelanosis.	














































El	AOC	es	un	grupo	de	 siete	enfermedades	de	herencia	autosómica	 recesiva,	que	 se	
caracterizan	 por	 alteraciones	 en	 el	 proceso	 de	 síntesis	 de	 la	 melanina,	 las	 cuales,	
confieren	a	estos	individuos	un	aspecto	característico:	hipopigmentación	de	la	piel,	pelo	
y	ojos.		













El	 albinismo	 puede	 afectar	 a	 cualquier	 persona,	 independientemente	 de	 la	 raza.	 Se	
estima	 una	 incidencia	 de	 1	 cada	 17000-20000	 a	 nivel	 global,	 lo	 que	 sugiere	 que,	
aproximadamente,	 1	 de	 cada	 70	 personas	 seríamos	 portadores	 de	 un	 alelo	 con	 una	
mutación	para	el	desarrollo	de	AOC.3,4,7,8	
Todos	 los	 tipos	 de	 albinismo	 oculocutáneo,	 presentan	 hallazgos	 oftalmológicos	
similares,	 entre	 los	 que	 incluimos:	 diversos	 grados	 de	 nistagmo	 congénito,	
hipopigmentación	y	translucencia	del	 iris,	así	como	reducción	de	 la	pigmentación	del	
epitelio	pigmentario	de	la	retina.	Además,	también	se	produce	hipoplasia	de	la	fóvea,	
así	 como	 una	 disminución	 de	 la	 agudeza	 visual	 (por	 la	 hipoplasia	 de	 la	 fóvea	 y	 el	

















TYRP1,	 MATP),	 como	 se	 ha	 recogido	 anteriormente	 en	 la	 tabla	 de	 la	 Figura	 3.	 Sin	
embargo,	 fenotípicamente	 no	 es	 fácil	 distinguirlos,	 por	 lo	 que,	 para	 dar	 consejo	
genético,	es	necesario	el	uso	de	técnicas	de	diagnóstico	molecular,	lo	que	nos	permite	













El	AOC1,	se	caracteriza	por	una	hipopigmentación	de	 la	piel	y	del	pelo,	 junto	con	 los	
hallazgos	oftalmológicos	comunes	a	los	distintos	tipos	de	albinismo.	Estas	alteraciones	
oftalmológicas	 se	 deben	 a	 la	 disminución	 de	 la	 melanina	 durante	 el	 desarrollo	
embrionario,	provocando	anomalías	oculares	y	en	el	sistema	óptico,	que	son	específicas	







aproximadamente	 65	 kb	 y	 que	 codifican	 para	 la	 proteína	 TYR	 que	 consta	 de	 529	
aminoácidos.4,7,8	Se	 trata	de	un	enzima	que	utiliza	 cobre	como	cofactor.	Este	enzima	







demostrado	 que	 mutaciones	 en	 el	 gen	 TYR	 del	 ratón,	 provocan	 que	 la	 tirosina	 sea	
almacenada	en	el	retículo	endoplásmico,	produciéndose	una	degradación	prematura	de	
la	misma.4	











La	mayoría	de	estas	 variantes	patológicas	del	 gen	TYR,	 son	 resultado	de	mutaciones	
missense.12	 Cuando	 la	 mutación	 provoca	 una	 pérdida	 completa	 de	 la	 función	 de	 la	






de	 champús	 y	 por	 los	minerales	 que	 contiene	 el	 agua,	 se	 puede	 producir	 un	 ligero	





con	 mayor	 relevancia	 si	 las	 manifestaciones	 oculares	 presentes	 son	 leves,	 es	 muy	














Por	 tanto,	el	Albinismo	Oculocutáneo	 tipo	1,	 se	diagnostica	 cuando	encontramos	 los	
siguientes	hallazgos3,4,7,8,12:	
















§ Una	 correcta	 decusación	 de	 los	 nervios	 ópticos	 en	 el	 quiasma	













§ En	 aquellas	 personas	 que	 presentan	 hipopigmentación	 leve	 e	
hipoplasia	 de	 la	 fóvea,	 pero	 en	 las	 que	 sin	 embargo	 no	 somos	
capaces	 de	 objetivar	 un	 nistagmo,	 el	 uso	 de	 estos	 potenciales	










exclusivo	 del	 AOC1,	 porque	 personas	 que	 padecen	 AOC2	 pueden	 presentar	 al	
nacimiento	un	pelo	muy	claro	en	el	primer	año	de	vida.12	
Clínica	AOC1A	


















































o El	 pelo	 de	 estos	 individuos	 es	 blanco	 o	 muy	 claro	 en	 el	 nacimiento,	
pudiendo	 llegar	 a	 ser	 ligeramente	 amarillo.	 Con	 el	 paso	 del	 tiempo,	
pueden	 experimentar	 un	 aumento	 progresivo	 de	 la	 pigmentación	 del	


















- Si	 bien,	 se	 ha	 visto	 que	 algunos	 individuos	mejoran	 su	 agudeza	 visual	 con	 el	
tiempo,	no	hay	ningún	estudio	que	confirme	la	frecuencia	y	el	grado	de	mejoría	
de	la	misma,	pudiendo	deberse	simplemente,	a	una	mayor	maduración	del	niño.		



















por	encima	de	 los	35ºC.	Es	muy	poco	 frecuente	y	 se	 caracteriza	por	 la	existencia	de	
tirosinasas	 termosensibles.	 Éstas	 producen	 vello	 oscuro	 en	 las	 zonas	 corporales	más	











población	africana	es	 la	 forma	más	 frecuente,	 llegando	a	 ser	en	algunas	 regiones	de	
hasta	 1:1500	 –	 1:3900.	 En	 Japón	 el	 AOC2	 es	 el	 responsable	 del	 8%	 de	 los	 casos	 de	
albinismo.3,4,7,8,13	
La	 proporción	 de	 portadores	 es	 aproximadamente	 de	 1:100	 en	 la	 mayoría	 de	 las	
poblaciones,	siendo	de	1:22-	1:32	en	el	África	subsahariana	o	menor	o	igual	a	1:50	en	el	
caso	 de	 los	 afroamericanos	 (datos	 estimados	 a	 partir	 de	 las	 prevalencias	 en	 esas	
regiones).13	
















345	 kb.	 Codifica	 para	 la	 proteína	 P,	 que	 tiene	 un	 peso	molecular	 de	 110	 kDa.	 Esta	
proteína,	 que	 consta	 de	 12	 dominios	 transmembrana,	 está	 formada	 por	 838	
aminoácidos	y	es	una	proteína	integral	del	melanosoma.	Su	función	no	es	conocida	al	
100%,	pero	se	cree	que	se	trata	de	una	proteína	necesaria	para	la	correcta	biogénesis	






Se	 conocen	 más	 de	 154	 mutaciones	 en	 AOC2,	 responsables	 de	 causar	 albinismo	
oculocutáneo	tipo	2:8	
- La	mayor	parte	de	los	individuos	afectos	del	África	subsahariana	presentan	una	













variante	 se	 ha	 asociado	 con	 una	 alta	 actividad	 residual	 de	 la	 proteína	
AOC2	(P),	y	puede	que,	por	sí	sola,	no	sea	suficiente	para	causar	AOC2.	
o En	el	norte	de	Europa	 la	variante	más	común	es	 la	mutación	missense	
p.Val443Ile.	Una	delección	de	122,5	kb	que	se	encuentra	con	una	alta	








o Disminución	 del	 pigmento	 de	 la	 retina	 con	 visualización	 de	 los	 vasos	
coroideos	a	la	exploración	oftalmológica.	
o Hipoplasia	de	la	fóvea	con	disminución	de	la	agudeza	visual.	
- Alteración	 en	 la	 conjugación	 de	 las	 fibras	 de	 los	 nervios	 ópticos	 a	 nivel	 del	
quiasma.	Como	resultado	de	esta	alteración	presentan:	estrabismo	(que	puede	
no	 desarrollarse	 hasta	 más	 avanzada	 la	 infancia),	 disminución	 de	 la	 visión	
estereoscópica	y	alteración	de	los	potenciales	evocados	visuales.3,12,13	
Aprovechamos	para	recordar	que	la	ausencia	de	alteraciones	en	la	decusación	
de	 las	 fibras	 del	 nervio	 óptico	 a	 nivel	 del	 quiasma,	 demostrada	 por	 un	 VEP	
normal,	excluye	el	diagnóstico	de	albinismo.	
Además,	 como	 ya	 hemos	 mencionado	 anteriormente,	 la	 realización	 de	























El	 grado	 de	 pigmentación	 en	 el	 AOC2	 es	 muy	 variable,	 pudiendo	 ser	 mínima	 o	
prácticamente	normal.	En	el	AOC2	no	diferenciamos	subtipos	a	diferencia	del	AOC1,	que	
se	subdividía	en	AOC1	A	y	B.3,4,7,8,13	





































junto	 con	 los	 hallazgos	 oftalmológicos	 característicos,	 pueden	 presentar	 una	


















La	 visión	 permanece	 estable	 e	 incluso	 mejora	 desde	 la	 infancia	 hasta	 el	 final	 de	 la	
adolescencia.	Los	cambios	que	puedan	sufrir	en	la	misma,	no	van	a	deberse	al	propio	
albinismo	y	se	deberá	a	cambios	en	la	refracción,	cataratas,	etc.	










































hipopigmentación	 tanto	 de	 la	 piel	 como	 del	 vello,	 en	 comparación	 con	 el	 resto	 de	
miembros	de	 su	 familia.	 Sin	embargo,	 los	hallazgos	oftalmológicos	por	 lo	 general	no	
están	presentes,	o	se	manifiestan	de	forma	débil.		



























de	 “Brown”	 o	 de	 “Rufus”	OCA.	 El	 “Rufus”	OCA	 se	 caracteriza	 por	 una	 pigmentación	











































































- Paneles	 multigen:	 en	 los	 que	 se	 selecciona	 un	 conjunto	 de	 genes.	 Pueden	
utilizarse	 los	 que	 ofrecen	 las	 empresas	 del	 sector	 o	 diseñar	 uno	 original	
incorporando	los	genes	seleccionados.		
- Pruebas	 genómicas	 integrales:	 permiten	 establecer	 diagnósticos	 que	 no	 se	
































revisión	 de	 los	 2-4	 meses,	 aunque	 previamente	 los	 padres	 pueden	 haber	










- Agudeza	 visual:	 al	 igual	 que	 el	 resto	 de	 los	 albinos,	 debido	 a	 las	 alteraciones	






- Pelo:	 la	pigmentación	del	pelo	en	 los	 recién	nacidos	puede	variar	de	un	 tono	




desde	 crema	 hasta	 prácticamente	 una	 pigmentación	 normal.	 En	 numerosas	
ocasiones,	 éste	 va	 ligado	 a	 la	 pigmentación	 del	 pelo,	 de	 modo	 que	 aquellas	





































A	 diferencia	 de	 otros	 receptores	 acoplados	 a	 proteínas	 G,	 que	 se	 localizan	 en	 la	
membrana	plasmática,	 la	proteína	GPCR	143	se	dispone	en	membranas	de	organelas	
como	lisosomas	y	melanosomas.	
Su	mutación	provoca	una	alteración	en	 la	 síntesis	 de	 los	melanosomas,	dándoles	un	
aspecto	macrosómico.	 Son	macromelanosomas	que	pueden	 identificarse	 en	biopsias	
cutáneas	(a	diferencia	de	 los	AOCs,	en	 los	que	 los	melanocitos	tienen	una	estructura	
normal).3,15,16	







La	 segunda	 gran	 diferencia	 con	 respecto	 al	 AOC	 es	 que	 la	 hipo-pigmentación	 afecta	

















mosaicismo	pigmentario	en	 la	 retina,	 lo	que	nos	 facilita	 realizar	el	diagnóstico	en	 los	
varones	 infantes.	 Además,	 algunas	 de	 estas	 mujeres	 portadoras	 pueden	 presentar	




en	 inglés).	 Este	 grupo	 se	 caracteriza	 por	 los	 hallazgos	 oftalmológicos	 típicos	 del	
albinismo	 (nistagmo,	 estrabismo,	 fotofobia,	 disminución	 de	 la	 agudeza	 visual…)	 en	
ausencia	o	con	una	afección	mínima	de	la	pigmentación	cutánea	y	del	pelo.		
En	ocasiones	 se	considera	a	AROA	como	una	 forma	 leve	de	albinismo	oculocutáneo,	
puesto	que	asocia	mutaciones	en	los	genes	TYR	(AOC1)	y	P	(AOC2).	La	mayoría	de	las	










































normales,	 la	 luz	 solo	 es	 reflejada	 a	 través	 de	 la	 pupila	 gracias	 al	 epitelio	
pigmentario	del	iris,	sin	embargo,	en	el	caso	del	albinismo:	la	hipopigmentación	
de	esta	capa	permite	que	la	luz	reflejada	atraviese	el	iris.6,15,16	











- Hipoplasia	 de	 la	 fóvea:	 cursa	 con	 una	 disminución	 o	 ausencia	 de	 la	 mancha	
foveal,	 junto	 con	 un	 reflejo	 foveal	 abolido.	 Los	 vasos	 retinianos	 pueden	
extenderse	 por	 la	 fóvea	 que,	 en	 condiciones	 normales,	 es	 avascular.	 La	
tomografía	 de	 coherencia	 óptica	 permite	 detectar	 este	 adelgazamiento	 de	 la	
retina.	 Algunos	 varones	 afectos	 de	 AO	 pueden	 presentar	 este	 hallazgo	 como	
único	signo.3,15	





un	 excesivo	 cruzamiento	 de	 las	 fibras	 retículo-estriadas	 a	 nivel	 del	 quiasma.	
Como	 hemos	 mencionado	 a	 lo	 largo	 del	 trabajo,	 se	 demuestra	 mediante	 la	
realización	de	potenciales	evocados	visuales.	Un	estímulo	visual	que	se	recibe	
por	 uno	de	 los	 ojos	 va	 a	 percibirse	 de	 forma	 casi	 exclusiva	 por	 el	 hemisferio	
contralateral.	
Hallazgos	dermatológicos:	


















problemas	 hemorrágicos	 (diátesis	 hemorrágicas)	 y	 en	 ocasiones	 inmunodeficiencia,	
fibrosis	pulmonar	intersticial	y	colitis	granulomatosa,	que	evolucionan	con	el	paso	del	
tiempo.3,4,8,12,18,19,20	
























partir	 de	 los	 40-50	 años).	 El	mecanismo	 por	 el	 que	 se	 ven	 afectados	 estos	 órganos	
todavía	no	se	conoce,	y	puede	tener	relación	con	el	acúmulo	de	lipofucsina	(una	proteína	





































































La	 prevalencia	 exacta	 de	 la	 enfermedad	 se	 desconoce	 y	 hay	 menos	 de	 500	 casos	
publicados	a	nivel	mundial.3,24	
La	edad	media	al	diagnóstico	es	de	5-6	años,	pero	la	mayoría	de	los	pacientes	fallecen	
antes	de	 la	primera	década	de	vida	 (80%).	 En	aquellos	que	 sobrepasan	esa	edad	 los	
problemas	neurológicos	ya	establecidos	persisten	o	se	agravan.23,24,25	
Es	una	enfermedad	rara	con	herencia	autosómica	recesiva.	Se	debe	a	mutaciones	(se	
conocen	alrededor	de	40)	en	el	 gen	CHS1	 (LYST),	que	 se	 localiza	en	el	 cromosoma	1	
(1q42-q43:	cromosoma	1,	brazo	largo,	región	4,	bandas	2	y	3).	Codifica	para	una	proteína	
reguladora	del	tráfico	lisosomal,	que	participa	en	la	síntesis,	transporte	y	fusión	de	las	
vesículas	 citoplasmáticas.	 Las	 mutaciones	 provocan	 alteraciones	 en	 las	 vesículas	







que	 debe	 apoyarse	 con	 la	 detección	 de	 variantes	 patológicas	 del	 gen	 CHS1	 por	
diagnóstico	genético	molecular.25	
Se	caracteriza	por	el	albinismo	oculocutáneo,	las	infecciones	bacterianas	de	repetición,	
alteraciones	 de	 la	 coagulación	 (predisposición	 para	 el	 desarrollo	 de	 hematomas	 y	






Las	 infecciones	 van	 a	 ser	 sobre	 todo	 de	 piel	 y	 de	 tracto	 respiratorio,	 siendo	 los	
microorganismos	 más	 frecuentes	 el	 Staphylococcus	 aureus	 y	 los	 Streptococcus	 beta	
hemolíticos.	 En	 un	 segundo	 lugar	 en	 frecuencia	 encontraríamos	 microorganismos				
Gram	-,	Candida	y	Aspergillus.24,25		



















Esta	 fase	puede	aparecer	en	cualquier	momento	 independientemente	del	 tiempo	de	




tienen	mejor	 pronóstico	 y	 no	 suelen	 desarrollar	 la	 fase	 acelerada	 ni	 complicaciones	
neurológicas.24	


















La	 hipopigmentación	 de	 la	 piel	 es	 leve	 y	 el	 pelo	 suele	 ser	 plateado	 o	 grisáceo.	 A	
diferencia	de	los	anteriores,	la	función	plaquetaria	es	normal.	
Hay	 tres	 tipos	 de	 síndrome	 de	 Griscelli,	 en	 función	 de	 las	 características	 clínicas,	
genéticas	y	moleculares	que	presentan26,27:	
- Síndrome	Griscelli	 tipo	1	 (GS1):	 se	 caracteriza	por	una	afectación	neurológica	





- Síndrome	de	Griscelli	 tipo	2	(GS2):	se	caracteriza	por	una	 inmunodeficiencia	y	
linfohistiocitosis.	Se	debe	a	mutaciones	en	el	gen	RAB27A.	Al	igual	que	el	anterior	
también	se	localiza	en	el	cromosoma	15	(15q21)	y	codifica	para	una	GTPasa	que	
va	 a	 participar	 en	 el	 transporte	 de	 melanina	 desde	 los	 melanocitos	 a	 los	
queratinocitos	 y	 además,	 interviene	 en	 la	 degranulación	 citotóxica	 de	 los	
linfocitos	 NK.	 Resultado	 de	 la	 mutación,	 las	 personas	 que	 presentan	 este	
síndrome	 van	 a	 tener	 defectos	 en	 la	 función	 citotóxica	 de	 los	 NK	 y	 en	 la	
hipersensibilidad	 retardada,	 por	 lo	 que	 asocian	 infecciones	 de	 repetición	 y	
síndrome	 hemofagocítico.	 Este	 síndrome	 fagocítico	 puede	 asociar	
manifestaciones	 neurológicas,	 que	 a	 diferencia	 de	 las	 del	 tipo	 1,	 van	 a	 ser	
reversibles.	
- Síndrome	de	Griscelli	tipo	3	(GS3):	cursa	con	albinismo	parcial	(hipopigmentación	
y	 pelo	 plateado)	 y	 no	 asocia	 las	 alteraciones	 neurológicas	 ni	 inmunes,	 a	
diferencia	de	los	anteriores.	Se	trata	de	la	forma	más	benigna	del	síndrome	de	
Griscelli.	Se	debe	a	mutaciones	en	el	gen	MLPH.	Se	localiza	en	el	cromosoma	2	







Las	 tres	 proteínas	 codificadas	 por	 los	 genes	 afectos	 en	 este	 síndrome,	 forman	 un	






















Por	 ello,	 distintos	 profesionales	 van	 a	 asistir	 a	 los	 albinos,	 dentro	 de	 un	 abordaje	
multidisciplinar:	pediatras	(que	van	a	ser	los	primeros	en	sospecharlo),	oftalmólogos	y	
dermatólogos	 y,	 además,	 dentro	 de	 las	 asociaciones	 de	 pacientes	 y	 familiares	 suele	
haber	psicólogos	y	asistentes	sociales	que	van	a	contribuir	a	un	mayor	conocimiento	de	














































estas	 personas	 nunca	 va	 a	 llegar	 a	 ser	 normal.	 Sin	 embargo,	 puede	 llegar	 a	




























uso	 del	 otro,	 para	 evitar	 el	 desarrollo	 de	 ambliopía.3,4,12,15	 Sin	 embargo,	 la	
ambliopía	como	consecuencia	del	estrabismo	en	albinos	no	es	frecuente.	







Los	 centros	 educativos	 deben	 contribuir	 para	mejorar	 la	 calidad	 asistencial	 de	 estos	
alumnos	mediante	el	uso	de	pizarras	y	materiales	con	alto	contraste,	libros	de	texto	con	
una	 tipografía	 grande,	 ordenadores	 especiales…	 Además,	 es	 recomendable	 que	 se	
sitúen	 en	 las	 primeras	 filas	 de	 la	 del	 aula	 frente	 a	 la	 pizarra	 o	 el	 uso	 de	 lupas,	
telescopios…	 Estos	 últimos,	 si	 se	 considera	 necesario,	 pueden	 ir	 incorporados	 en	 las	
























bien	 requieren	 medidas	 protectoras,	 éstas	 no	 van	 a	 ser	 tan	 estrictas	 como	 en	 el	
AOC1A.3,12,13	

















las	 horas	 centrales	 del	 día,	 puesto	 que	 aumenta	 considerablemente	 el	 riesgo	 de	
neoplasia	(fundamentalmente	carcinoma	baso-celular	y	escamoso,	siendo	el	melanoma	













- Revisión	 dermatológica:	 no	 existe	 un	 consenso	 sobre	 la	 frecuencia	 de	 estas	
revisiones,	recomendándose	valoraciones	anuales	pudiendo	llegar	a	ser	entre	los	
seis	 y	 los	 veinticuatro	 meses.	 Se	 valorará	 el	 aspecto	 de	 la	 piel	 y	 su	 posible	







El	 concepto	de	albinismo	como	una	condición	genética	 cuyo	único	 tratamiento	es	el	










EE.UU.	 para	 comprobar	 el	 posible	 uso	 de	 L-DOPA	 en	 adultos	 y	 su	 posible	 potencial	
terapéutico.8,11	
También	se	ha	propuesto	el	uso	de	vectores	virales	adeno-asociados	para	proporcionar	
localmente	 la	 versión	 correcta	 del	 gen	 (en	 la	 retina	 de	 roedores	 AOC1	 y	 AO).	 Esta	
aproximación	de	terapia	génica	podría	llegar	a	usarse	en	humanos	en	un	futuro.3,8,11	
El	 grupo	 de	 Brooks,	 que	 desarrolla	 su	 actividad	 en	 el	 Instituto	Nacional	 de	 Salud	 en	
Bethesda	(EE.UU.)	ha	propuesto	el	uso	de	nitisinona,	un	fármaco	ya	comercializado	para	
el	 tratamiento	de	pacientes	 con	 tirosinemia	hereditaria	 tipo	1.	 Se	basa	en	un	efecto	
secundario	 del	 propio	 fármaco,	 que	 induce	 la	 acumulación	 de	 tirosina	 en	 la	 sangre,	
aumentando	por	tanto	el	sustrato	de	la	tirosinasa	(TYR),	dando	lugar	a	un	aumento	en	
la	 oxidación	 y,	 por	 tanto,	 una	mayor	 pigmentación	 cutánea	 y	 ocular	 en	 los	modelos	
animales	estudiados	(AOC1B).	Se	trata	de	un	fármaco	prometedor	que	va	a	ser	utilizado	
en	ensayos	clínicos	en	personas	albinas.3,8,11	




se	 abre	 la	 posibilidad	 de	 utilizar	 el	 método	 de	 edición	 genética	 CRISPR-Cas,	 que	 ha	
revolucionado	 la	edición	genómica	en	animales,	 incluyendo	 roedores,	 el	pez	 cebra	o	
primates.		
Además,	existe	la	posibilidad	como	hemos	mencionado	anteriormente,	de	realizar	un	










edición	 genética	 basado	 en	 el	 uso	 de	 las	 endonucleasas	 Cas	 (CRISPR	 associated	
proteins).		
Se	 trata	de	un	 sistema	de	edición	 genética	que	está	 revolucionando	el	mundo	de	 la	
Biología,	 la	 Biomedicina	 y	 de	 la	 Biotecnología.	 Constituye	 la	 tercera	 generación	 de	
endonucleasas	utilizadas	para	la	edición	genética.	
CRISPR-Cas	 se	 basa	 en	 un	 sistema	 de	 defensa	 inmunitaria	 procariota,	 presente	 en	
Archaea	y	bacterias.	CRISPR	actúa	como	una	memoria	del	sistema,	de	modo	que	entre	
las	cortas	secuencias	de	nucleótidos	altamente	repetidos	alterna	fragmentos	de	ADN	
adquiridos	 en	 infecciones	 previas,	 de	 modo	 que	 Cas,	 que	 actúa	 como	 efector	 del	
sistema,	es	capaz	de	reconocerlos	en	una	nueva	infección	rompiendo	las	moléculas	de	
ADN	que	son	homólogas	con	las	almacenadas	por	CRISPR.28	
En	 el	 año	 2012	 los	 grupos	 investigadores	 de	 Jennifer	 Doudna	 en	 EEUU	 y	 el	 de	
Emmanuelle	Charpentier	en	Suecia,	convirtieron	este	mecanismo	procariota,	que	había	
sido	descubierto	años	atrás	por	el	profesor	de	la	universidad	de	Alicante	Francisco	Juan	























Además,	 puede	 haber	 un	 tercer	 elemento:	 un	 molde	 de	 una	 secuencia	 de	 ADN	 de	
nuestro	interés,	que	nos	va	a	permitir	introducir	un	cambio,	una	mutación	en	la	doble	





frecuente	 y	 provoca	 inserciones,	 delecciones,	 sustituciones…	 Es	 habitual	 que	 se	 den	











posibilidad	 de	 obtener	 genes	 knock-out	 (inactivando	 la	 región	 de	 ADN	 de	 interés)	 y	
knock-ins,	delecciones,	inserciones,	sustituciones,	inversiones…28,33,34	
El	principal	problema	que	tiene	este	sistema	es	que	hay	un	riesgo	considerable	de	que	




diseñando	 guías	 que	 puedan	 ser	 reconocidas	 lo	 menos	 posible	 en	 el	 resto	 del	
genoma.31,32,33,34	












las	 producidas	 de	 forma	 natural	 y	 no	 solo	 una	 inactivación,	 como	 ofrecen	 otras	
técnicas.33,34		
Ya	 existen	 resultados	 preliminares	 de	 esta	 técnica	 aplicada	 a	 la	 terapia	 génica	 en	 la	
hemofilia,	fibrosis	quística,	en	la	distrofia	muscular	de	Duchenne,	incluso	en	el	cáncer	o	
infecciones	como	VIH	o	virus	de	la	hepatitis	B.	
Se	 ha	 utilizado	 para	 tratar	 enfermedades	 raras	 en	 modelos	 animales	 tales	 como	 la	
distrofia	 muscular	 de	 Duchenne,	 la	 enfermedad	 de	 Hungtinton,	 la	 tirosinemia	
hereditaria,	las	cataratas	congénitas	o	la	retinitis	pigmentosa.	
Además	 de	 modificaciones	 en	 roedores	 también	 se	 ha	 utilizado	 en	 otros	 modelos	
animales	 con	 el	 objetivo	 de	 obtener	 ganado	 modificado	 genéticamente	 para	 uso	
biomédico	y	biotecnológico:	cerdos,	vacas,	ovejas	y	conejos,	entre	otros.	
Ha	conseguido	reactivar	ciertas	aplicaciones	biomédicas	como	el	xenotransplante,	al	ser	






A	 continuación,	 realizaremos	 un	 breve	 comentario	 sobre	 la	 selección	 de	 embriones,	
previo	 diagnóstico	 preimplantacional,	 que	 permite	 seleccionar	 aquellos	 que	 no	



















b)	 La	detección	de	otras	alteraciones	que	puedan	 comprometer	 la	 viabilidad	del	pre-
embrión.	
La	aplicación	de	 las	 técnicas	de	diagnóstico	preimplantacional	 en	estos	 casos	deberá	
comunicarse	 a	 la	 autoridad	 sanitaria	 correspondiente,	 que	 informará	 de	 ella	 a	 la	
Comisión	Nacional	de	Reproducción	Humana	Asistida.	
2.	 La	 aplicación	 de	 técnicas	 de	 diagnóstico	 preimplantacional	 para	 cualquiera	 otra	
finalidad	no	comprendida	en	el	apartado	anterior,	o	cuando	se	pretendan	practicar	en	
combinación	con	la	determinación	de	los	antígenos	de	histocompatibilidad	de	los	pre-
embriones	 in	 vitro	 con	 fines	 terapéuticos	 para	 terceros,	 requerirá	 de	 la	 autorización	
expresa,	caso	a	caso,	de	la	autoridad	sanitaria	correspondiente,	previo	informe	favorable	











- Tres	 o	 más	 fallos	 de	 implantación	 tras	 ciclos	 de	 FIV	 con	 microinyección	
intracitoplasmática	(ICSI).	
- Historia	de	aneuploidías	en	gestaciones	previas.	









asociaciones	 de	 albinos,	 que	 es	 fundamental	 tanto	 en	 la	 educación	 de	 las	 personas	
afectas	por	esta	condición	y	de	sus	familiares,	como	en	la	concienciación	del	resto	de	la	
sociedad.	
Si	 bien,	 aunque	 con	 algunos	 estereotipos,	 es	 una	 condición	 genética	 aceptada	 en	 el	
mundo	 occidental,	 hay	 ciertas	 regiones	 en	 los	 diversos	 continentes	 en	 los	 que	 son	
gravemente	perseguidos,	brutalmente	asesinados	o	utilizados	como	parte	de	rituales.	
En	estos	países,	muchos	de	ellos	africanos,	existen	numerosos	mitos,	leyendas…	sobre	
el	 albinismo	 entre	 los	 que	 se	 encuentran	 los	 siguientes:	 llevar	 partes	 corporales	 de	
albinos	trae	buena	suerte	y	además	pueden	usarse	para	la	preparación	de	pociones	o	
de	hechizos,	que	se	debe	a	la	falta	de	la	capa	superficial	de	la	piel,	que	tanto	ellos	como	
sus	 madres	 están	 poseídos	 por	 espíritus	 diabólicos,	 que	 es	 contagioso	 a	 través	 del	
contacto	físico	o	que	son	inferiores	 intelectualmente	y	que	su	capacidad	funcional	es	
inferior	a	la	del	resto	de	personas.37	
Todos	 estos	mitos,	 ideas	 religiosas…	 contribuyen	 a	 la	marginación	 de	 los	 individuos	
albinos	 en	 estas	 regiones,	 donde	 son	 perseguidos,	 secuestrados,	 asesinados…	
Principalmente	se	debe	a	la	ignorancia	y	a	la	falta	de	información	sobre	esta	condición.	
Además,	la	mayoría	obtienen	malos	resultados	en	las	escuelas,	debido	a	que	no	se	tratan	
los	 problemas	 oftalmológicos,	 por	 lo	 que	 la	 mayoría	 de	 ellos,	 por	 la	 falta	 de	
oportunidades	junto	a	la	marginación	social	que	sufren,	se	ven	obligados	a	trabajar	al	









Por	 todo	 ello	 es	 necesario	 que	 las	 organizaciones	 y	 los	 distintos	 gobiernos	 no	 solo	
locales,	 sino	 a	 nivel	mundial,	 contribuyan	 a	una	mayor	 educación	en	estas	 regiones,	
junto	con	medidas	que	favorezcan	un	mayor	conocimiento	del	albinismo,	se	eviten	los	








En	nuestro	país,	 tenemos	 la	organización	ALBA	 (Asociación	de	Ayuda	a	Personas	con	
Albinismo)	que	entre	sus	funciones	se	encuentran38:	
- Actúa	 como	 un	 grupo	 de	 apoyo	 para	 las	 personas	 albinas	 y	 sus	 familiares:	
concienciación	 y	 educación	 sobre	 esta	 condición.	 Además,	 informa	 sobre	 los	
especialistas	a	los	que	deben	acudir,	así	como	qué	ayudas	pueden	solicitar.	
- También	ofrece	apoyo	psicológico	 tanto	a	 los	albinos	como	a	 sus	 familiares	y	
ofrecen	 participar	 dentro	 de	 reuniones	 grupales	 en	 las	 que	 se	 comparten	 las	
distintas	experiencias.	
- Otra	de	 las	acciones	que	 lleva	a	cabo	esta	asociación	es	 la	de	contribuir	a	un	
mejor	 conocimiento	 sobre	 el	 albinismo	 de	 la	 sociedad	 por	medio	 de	 charlas,	




- Trabaja	 para	 sensibilizar	 al	 personal	 sanitario	 sobre	 la	 importancia	 de	 la	
detección	precoz	del	albinismo	y	 la	necesidad	de	la	creación	de	protocolos	de	






















y	 educarlas	 en	 todas	 las	 medidas	 preventivas	 que	 deben	 adoptar,	 así	 como	 el	
seguimiento	necesario.	
- También	es	 importante	 la	ayuda	psicológica	tanto	para	el	propio	 individuo	como	
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